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INTRODUCCIÓN
Las llamadas “marcas de nacimiento” o lesiones cutáneas congénitas 
se encuentran entre las causas de consulta frecuentes en pediatría, que 
constituyen un motivo de preocupación habitual para los padres. Un 
porcentaje signiﬁcativo de éstas se localiza a nivel lumbo-sacro. Múl-
tiples estigmas cutáneos localizados en línea media han sido clásica-
mente descritos como marcadores de patología del sistema nervioso 
central (1), en especial cuando se trata de lesiones hiperpigmentadas, 
vasculares, lipomatosas o con solución de continuidad cutánea.
Presentamos el caso de una recién nacida (RN) con un lipomeningocele 
lumbosacro, con evidente alteración cutánea lumbar al examen físico. 
Revisamos los principales marcadores cutáneos congénitos asociados a 
disraﬁas del tubo neural, describiendo su aspecto imáginológico.
CASO CLÍNICO
Antecedentes maternos y neonatales: Madre de 36 años de edad, 
sana, primípara, que cursa con preeclampsia severa a las 32 semanas de 
edad gestacional, por lo que se debe realizar una cesárea de urgencia, 
previa administración de dos dosis de corticoides. No se dispone de 
registro de control prenatal. RN sexo femenino catalogado como pretér-
mino Adecuado para edad gestacional (PT AEG) de 32 semanas; test de 
Apgar 9-9. Al examen físico destaca la presencia de aumento de volu-
men lumbo-sacro de aproximadamente 2 cms. de diámetro y adyacente 
a éste, una lesión eritematosa solevantada bien circunscrita, sugerente 
de hemangioma (Figura 1). Llama la atención además una aparente 
disminución de la movilidad, el tono y los reﬂejos osteo-tendíneos en 
ambas extremidades inferiores. Evoluciona inicialmente con diﬁcultad 
respiratoria leve, que no requirió ventilación mecánica y se resolvió en 
las primeras 4 horas de vida.
Se realizó una ultrasonografía (US) de partes blandas de la región lum-
bar, que demuestra ausencia de elementos posteriores vertebrales a ni-
vel lumbar bajo, compatible con disraﬁa espinal asociada a anclaje del 
saco dural y protrusión del mismo a través del defecto óseo (Figura 2).
Para mejor caracterización de los hallazgos antes descritos se realizó 
resonancia magnética (RM) de columna lumbar al mes de vida, con-
ﬁrmando un defecto óseo en los elementos vertebrales posteriores 
-desde L4 al sacro- y presencia de médula anclada a nivel de S2, con 
saco dural que protruye a través del defecto óseo, lo que se asocia a 
presencia de una masa extradural constituida por grasa y tejido co-
nectivo (Figura 3).
La paciente evolucionó muy satisfactoriamente desde el punto de vista 
de su prematuridad, por lo que se dio de alta a las 3 semanas de vida 
aproximadamente. Reingresó a los 3 meses para resolución quirúrgica, 
realizándose liberación medular y resección de lipoma. En el postope-
ratorio cursó con episodios de retención urinaria que requirieron ins-
talación transitoria de sonda Folley. Se dio de alta con indicación de 
cateterismo intermitente a los 12 días. En la actualidad tiene 4 años; 
con controles ambulatorios que muestran que ha evolucionado funda-
mentalmente con cierto grado de déﬁcit motor izquierdo, constipación 
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Figura 2. Imágenes longitudinales de US a nivel lumbosacro, obtenidas con 
transductor lineal de alta resolución; se demuestra cono medular en ubicación 
baja (A, B). En corte transversal de una vértebra lumbar se observa ausencia 
parcial del arco posterior (C); con ﬂechas se señalan los extremos posteriores de 
los arcos posteriores presentes.
Figura 3. Cortes sagitales de RM de columna lumbar ponderados en secuencias 
T2 (A) y T1 (B) que muestran anclaje de la médula espinal a la porción posterior 
y más caudal del canal raquídeo, asociado a la presencia de masa que ocupa 
el defecto óseo, que es parcialmente hiperintensa en ambas secuencias por su 
naturaleza lipomatosa. El corte transversal (C) demuestra que esta masa contacta 
la médula adyacente, determinando tracción caudal de ésta. 
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de manejo médico y múltiples infecciones urinarias asociadas a in-
continencia ocasional, demostrándose una vejiga neurogénica que se 
encuentra en control en urología (Figura 4).
secundaria a la presencia de una masa intrarraquídea, lo más habitual, 
lipoma. El desarrollo diferente que experimentan el canal raquídeo y la 
médula espinal en condiciones normales después del nacimiento, llevan a 
un ascenso relativo del cono medular, que pasa de L2-L3 en el RN a L1-L2 
a los 2 o 3 meses de edad, nivel semejante al del adulto. La presencia de 
estas lesiones en relación con el canal raquídeo impide el ascenso normal 
de la médula espinal y produce alteraciones neurológicas por presión o 
tracción sobre la médula espinal y las raíces (4,9).
El síndrome de médula anclada se presenta clínicamente, y con frecuencia, 
alrededor de los 3 años de edad. Se maniﬁesta en la mayoría de los casos 
con alteraciones sensitivas y motoras de extremidades inferiores, que pue-
den conducir a deformaciones ortopédicas. Un 20% de los pacientes pre-
senta vejiga neurogénica, que se maniﬁesta como enuresis o infecciones 
urinarias repetidas. Una vez que aparecen puede también observarse otras 
alteraciones: lumbago, acortamiento de extremidades inferiores, cojera, es-
coliosis y cambios tróﬁcos de la piel; síntomas muchas veces irreversibles 
por lo que el diagnóstico de estas condiciones debe ser precoz (3).
En el 48-100% de los pacientes que presentan disraﬁa espinal se des-
criben lesiones cutáneas de línea media en la región lumbo-sacra (1). 
Por el contrario, no hay datos conﬁables de qué porcentaje de lesiones 
cutáneas realmente son indicadoras de patología espinal y existe ade-
más considerable confusión en la literatura respecto de la terminología 
empleada. Hay ciertas lesiones que se describen como de alta sospecha: 
hipertricosis, seno dérmico (“hoyuelo”), papiloma o pseudocola, lipoma, 
hemangioma, aplasia cutis y quiste dermoides; y otras que se describen 
como de baja sospecha, que incluyen telangiectasia, malformación ca-
pilar, hiperpigmentación y nevomelanocítico. El valor predictivo negativo 
de estas lesiones no ha sido adecuadamente establecido, y en general 
se considera que la combinación de dos de estas lesiones de línea media 
es el marcador más sensible (6).
Dentro de la amplia variedad de estigmas descritos, los más importan-
tes por frecuencia y por su alta asociación con disraﬁa espinal son los 
siguientes:
- Seno dérmico: Corresponde a pequeños oriﬁcios cutáneos localiza-
dos en la región cervical o lumbo-sacra por encima del pliegue inter-
glúteo. Son los marcadores congénitos de disraﬁa espinal mejor esta-
blecidos, en su mayoría comunicados con el canal raquídeo. Pueden ser 
causa de meningitis a repetición. La US permite delimitar la presencia 
del trayecto ﬁstuloso hipoecogénico que se extiende entre el canal ra-
quídeo y la piel, frecuentemente asociado a presencia de cambios inﬂa-
matorios del tejido subcutáneo adyacente. Los oriﬁcios localizados en 
la región sacro-coccígea y cubiertos por el pliegue interglúteo corres-
ponden a los llamados senos, fosetas pilonidales o “pseudo-senos”, en 
su gran mayoría no comunicados con el canal raquídeo, sin signiﬁcado 
patológico (6). En un seguimiento de 11 años, menos del 1% de las fo-
setas pilonidales aisladas y simples se relacionaron con disraﬁa espinal 
(7). En estos casos, la US puede ser completamente normal o mostrar 
una leve depresión cutánea asociada a un área focal de mínimo adel-
gazamiento del plano dermo-epidérmico, inmediatamente caudal a la 
última vértebra coxígea. 
Figura 4. Rx de abdomen revela gran vejiga y falta de fusión de los arcos poste-
riores de múltiples vértebras lumbares y sacras, concordantes con meningocele.
[REV. MED. CLIN. CONDES - 2011; 22(6) 846-849]
DISCUSIÓN
El origen embrionario ectodérmico común para la piel y el sistema ner-
vioso, seguido de separación ﬁsiológica entre las líneas epitelial y neu-
ral, en relación al proceso de inducción que ocurre alrededor de la 3ra 
semana de gestación, es la razón por la cual diversas lesiones cutáneas 
frecuentemente se asocian a disraﬁas ocultas del tubo neural (2).
La disraﬁa espinal es una anomalía congénita de la columna vertebral, 
caracterizada por defecto de fusión de los tejidos del dorso, que puede 
comprometer estructuras nerviosas, sus envolturas, el mesénquima, los 
planos óseos vertebrales y cutáneos. Esto incluye un amplio espectro, 
que abarca desde pequeños defectos ocultos y sin signiﬁcado patológico 
(como por ejemplo, la falta de fusión de los elementos posteriores de L5, 
variante anatómica más frecuente reportada en la columna lumbar) hasta 
las formas más graves de disraﬁa espinal, como el mielomeningocele. 
Los defectos espinales de gran tamaño son pesquisados al nacer y no 
constituyen un desafío diagnóstico. Las disraﬁas espinales ocultas, sin 
embargo, son aquellas que presentan integridad de los planos cutáneos 
posteriores, y muy frecuentemente son asintomáticas al nacer (3). Mu-
chas se asocian a médula anclada, concepto que se reﬁere a una posición 
anormalmente baja del extremo caudal de la médula espinal, a menudo 
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- Lipoma: Clínicamente se maniﬁesta como un aumento de volumen 
de las partes blandas de la región lumbo-sacra, indoloro, móvil y de 
consistencia “gomosa” a la palpación. Si bien el aspecto de las lesiones 
lipomatosas al US es polimorfo, el lipoma dorsal típico corresponde a 
una lesión hipoecogénica homogénea, fusiforme, de bordes bien de-
limitados, sin cápsula propiamente tal, que puede presentar algunos 
tabiques en su interior y escaso ﬂujo vascular al estudio Doppler-color. 
En general, su extensión no se limita a la dermis o el plano subcutáneo, 
sino que compromete también el espacio epidural e intrarraquídeo, por 
lo que la delimitación de los planos profundos suele ser diﬁcultosa. 
- Hipertricosis: Dentro del espectro de estas lesiones pilosas, la hiper-
tricosis puede ser localizada leve o como un acúmulo mayor de pelos, 
como ocurre en el caso del llamado “nevo en cola de Fauno”, que se 
presenta con pelo claro u oscuro de textura suave. En estos casos la 
US, además de demostrar la disraﬁa y eventualmente médula anclada, 
puede no mostrar hallazgos signiﬁcativos a nivel superﬁcial. 
- Lesiones vasculares: Dentro del espectro de estas lesiones existe 
una mayor asociación a disraﬁa en los hemangiomas de línea media, 
frecuentemente acompañando a otros estigmas. Su aspecto clínico más 
habitual corresponde a una mácula eritematosa y/o violácea, variable-
mente solevantada, que en US generalmente se corresponderá al hallaz-
go de una lesión ecogénica sólida, parcialmente delimitada, de ubica-
ción dermo-hipodérmica, con aumento de la vascularización al estudio 
Doppler-color. Las telangiectasias, malformaciones capilares y manchas 
hipocromas, en cambio, no demuestran ningún hallazgo ultrasonográﬁ-
co en la mayoría de los casos.
- Aplasia cutis: Se deﬁne como la ausencia congénita de piel y es 
más frecuente en el cuero cabelludo. La localización lumbo-sacra se ha 
descrito con baja frecuencia, rodeada de un collarete de pelos alterados, 
más largos y gruesos, con una disposición tangencial al defecto cutáneo; 
a menudo ha sido asociada a disraﬁa espinal (8). La US será de utilidad 
fundamentalmente para descartar otras lesiones asociadas.
- Otras: Las lesiones pigmentadas, tanto nevos como aumentos de 
volumen (acrocordon o papiloma y “pseudocolas”), constituidas fun-
damentalmente por pequeños nódulos cubiertos por piel -clínicamente 
indistinguibles-, arrojan escasos hallazgos ultrasonográﬁcos.
En niños con estigmas cutáneos de línea media, las imágenes cumplen 
un rol fundamental no sólo en el diagnóstico y caracterización de las 
lesiones, si no especialmente en la pesquisa de lesiones subyacentes 
como disraﬁas y anclaje medular, que habitualmente aparecen asocia-
dos. En la práctica, se estudia con US de partes blandas prácticamente 
todas las lesiones cutáneas de línea media, fundamentalmente porque 
se trata de una técnica no invasiva, rápida, barata e inocua, que no 
necesita sedación ni medio de contraste, constituyendo el método de 
screening más indicado ante la sospecha de una disraﬁa espinal oculta 
en niños pequeños. Su alto rendimiento en estos pacientes se basa en la 
osiﬁcación incompleta de los elementos posteriores de la columna ver-
tebral, habitual especialmente en el recién nacido y lactante menor, que 
permite excelente visualización de las estructuras intra o extra raquídeas 
en niños menores de 6 meses (2,10).
Como técnica de screening, la US permite seleccionar los casos que 
requieran estudios más soﬁsticados, reservando resonancia magnética 
(RM) y ocasionalmente la tomografía computada (TC) para los casos 
que muestran alteraciones o presenten alta sospecha clínica. La RM es 
en la actualidad el examen de mayor rendimiento en el diagnóstico de 
disraﬁa espinal, debido a que otorga excelente deﬁnición anatómica de 
las estructuras nerviosas intra raquídeas y a su capacidad multiplanar. 
Sus desventajas son el alto costo, la necesidad de sedar a los niños 
menores y su falta de disponibilidad en muchos centros de nuestro país. 
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